脊髄性筋萎縮症当事者のライフストーリーを描く意義 : 病名告知を例に by 向山 夏奈 et al.
社会学研究科年報 2019 №26 
－ 85 － 
脊髄性筋萎縮症当事者のライフストーリーを描く意義 
――病名告知を例に―― 
The Significance of Writing People's Life Story  
Living with Spinal Muscular Atrophy:  





This paper signifies that people with Spinal Muscular Atrophy (SMA) a rare disease has 
various narratives depending on the age and home environment. With the advancement of 
medical science in the last 50 years, it is proved that SMA is not an acute lethal condition. This 
has brought about a change in the lives of the family and patient. In order to focus on the 
historical changes and personal factors, it is crucial to depict a life story. 
 








































病名についても、それぞれの型を総称する形で、「Infantile Muscular Atrophy」「Spinal Muscular 
Atrophy」「Progressive Muscul Atrophy」と記されたり、最初に報告した医師の名を取って
「werdnig-hoffmann disease（急性型）」、「Kugelberg-Welander disease（後発型）」、「Duvoits disease(慢
性型)」と称されたりと、長い間統一した病名や診断基準が存在しなかった。 





体的に明らかになったのは 1990 年代以降のことだった。1990 年にその遺伝子が第 5 番染色体
長腕と強く連鎖していることが明らかにされ（Gilliam et al 1990; Munsat et al 1990）、1993年には
SMAの遺伝子が染色体5q13に存在すると推定された（Kleyn PW et al 1993）。そして1995年、
フランスの女性研究者グループがこの領域に「SMN 遺伝子」があることを同定する。さらに、
その後の数年間で、この「SMN遺伝子」がSMAの責任遺伝子であることが明らかになってい
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ここでは、SMA の責任遺伝子が明らかになった 1995 年以降に生まれた当事者、SY さん(20
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いてしまう。小学校5年生時が最も欠席率が高かったそうだ。 
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